. FAKULTNi NEMOCNICE BRNO INTERNi HEMATOLOGICKA

FAKU LTNi PRACOVISTE DETSKA NEMOCNICE A ONKOLOGICKA KI’_IN_IKA )
N EMOCNICE Cernopolni 9, 613 00 Brno aCZr;tr:':trinkTolekularm plologle
BRN

1CO 652 69 705
Tel.: 532234647, 532234628, 532234641
korespondenéni adresa: Jihlavska 20, 625 00

ZADANKA KE GENETICKEMU VYSETRENI — GERMINALNi GENOM

Pacient Kod pojistovny: Zadatel Odbornost:
Cislo pojisténce: ICP:
PFijmeni: Jméno lékare:
Jméno:
Z_aklac'inl . Adresa:
diagnoza:
ORPHA kod: Tel.:
Kontakt na
pacienta: Razitko a
podpis:

Pohlavi: O muz O zena Datum odbéru: Datum odeslani:
Informovany souhlas s vySetifenim (nutno vyplnit!): Pacient souhlasi s
1 je pfilozen k této zadance - reportovanim nahodnych nalezu
[0 byl zaslan jiz dfive (jedna se o opakované vySetfeni) O ANO O NE
O je uloZen v dokumentaci pacienta (pacienti FN Brno) - uloZzenim vzorku po analyze
O pacient NESOUHLASI s vyuzitim biologického materialu k vyzkumnym ugeldm | O ANO O NE
Odesilany material: O DNA O RNA izolovana z Ugel vysetieni:
O periferni krev — izolace DNA O periferni krev O banking DNA v laboratofi CMBG

(5 ml do EDTA) O amniocyty nativni O uréeni/potvrzeni diagndzy
O periferni krev — izolace RNA O amniocyty kultivované O zjiSténi onemocnéni plodu

(napf. PAXgene) O choriové klky nativni O zjisténi pfenasecstvi u rodinného
[ periferni krev (heparin) O choriové klky kultivované pfislusnika probanda
O plodové voda (amniocyty nativni) O jiny material (upfesnéte): O zjisténi pfenasecstvi u partnera probanda
O amniocyty kultivované PFijmeni a jméno probanda:
O choriové kIky nativni | e
O choriové klky kultivované O suspenze (cytogenetika) Rodné ¢islo probanda:
O pupecnikova krev O bukalini stér
[ fetalni tkan O jiny material (upfesnéte): Vztah vySetfovaného k probandovi:
O tkan (upfesnéte):

........................................................................... Familiarni mutace: gen, transkript, varianta

O krevni skvrna [0 DNA je jiz v laboratofi CMBG

(karty typu Whatmann 903)
[ periferni krev — izolace cffDNA na NIPT (spec. odbérovy material) O jiny Gcel (upfesnéte):

Doplnujici informace o pacientovi:

Pro vySetreni provadéna technikami NGS je vzdy nutno dodat klinickou zpravu pacienta.
Pro WES je spolu s klinickou zpravou nutno dodat standardizovanou terminologii pro popis fenotypu die HPO:
https://hpo.jax.org

Pro potieby laboratore (vyplinuje laborator):

Prijal (kdo/kdy): Vysledek vySetieni:
Zpracoval (kdo/kdy):
Prevzal (kdo/kdy):

DalSi informace: C. vzorku v LIS

UPOZORNENI: Strany 2 a 3 Ize ke strané 1 tisknout podle poZadovaného vysetfeni, v pfipadé pozadavku pouze na banking staéi strana 1.
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Cislo pojisténce: ‘ ‘ ‘ ‘ ‘ ‘ ‘ ‘ ‘
Pfijmeni:
Jméno:
Prehled vysetreni (germinalni genom): Datum odbérus
NEUROMUSKULARNi ONEMOCNENI METABOLICKA ONEMOCNENI NEONKOLOGICKA HEMATOLOGIE
Info tel. 53223 kl. 4624 Info tel. 53223 kl. 4626 Info tel. 53223 kl. 4626
Duchennova svalova dystrofie Cysticka fibroza (gen CFTR) Celoexomova sekvenace (WES)
(gen DMD; MLPA) Familiarni chylomikronémie # Anémie:
Spinalni svalova atrofie Hypercholesterolémie # ] Aplasticka anémie #

(geny SMN1, SMN2; MLPA) Hypertriacylglycerolémie # | Blackfan-Diamondova anémie #
Myotonicka dystrofie 1 (gen DMPK) Laktézova intolerance : Shwachman-Diamondlv syndrom #
Myotonicka dystrofie 2 (gen CNBP) MODY (Maturity Onset Diabetes of Young) # || | Selhani kostni dfené #
Facioskapulohumeralni svalova dystrofie 1 Pankreatitida # Fanconiho anémie #
Okulofaryngealni svalova dystrofie/myopatie Info tel. 53223 kl. 4625 : Sideroblastické anémie #

|| Amyotroficka lateralni skleroza/ Deficit alfa-1-antitrypsinu (gen SERPINAT) || | Sideropenicke anemie #
frontotemporalni demence (gen C90rf72) || Fenylketonurie/hyperfenylalaninémie | | Srpkovita anémie #
Amyloid6za (gen TTR) (gen PAH) Enzymatické defekty erytrocyty #
| NGS panel #: Galaktosémie (gen GALT) : Membranové poruchy erytrocytu #
Svalové dystrofie a myopatie Kongenitalni adrenalni hyperplazie Methemoglobinémie #
: Myotonické syndromy [ (gen CYP21A2) : a-thalasémie #
|| Onemocnéni spojena s iontovymi kanaly Kongenitalni adrenalni hyperplazie | | B-thalasémie #
|| Maligni hypertermie (geny CYP11B1, CYP17A1, HSD3B2) || Paroxysmalni nocni
| Kongenitalni myastenické syndromy Smith-Lemli-Opitztv syndrom (gen DHCR7?) hemoglobinurie #
| | Onemocnéni motorického neuronu Wilsonova choroba (gen ATP7B) | Poruchy srazeni krve:
|| Dédicné kardiomyopatie | | Dys/Hypo/Afibrinogenemie
| | Arytmogenni syndromy ONEMOCNENI KUZE, POJIVOVE TKANE A || Deficit faktoru Il (kompl. sekvenace)
|| Artrogrypozy KOSTI Info tel. 53223 kl. 4625, 4624 || Deficit faktoru Il (varianta 20210G>A)
Analyza genu: X-vazana ichtyéza (gen STS) Deficit faktoru V (kompl. sekvenace)
[ Incontinentia pigmenti (gen /IKBKG) : Deficit faktoru V (Leidenska mutace)
.................................................... Léri-Weillova dyschondrostedza Kombinovany deficit faktoru V a VIl
]  (gen SHOX; MLPA) | Deficit faktoru VI
FARMAKOGENETIKA Celoexomova sekvenace (WES) Hemofilie A (faktor VIII)
Info tel. 53223 kI. 4647 a in silico panel #: | Hemofilie B (faktor IX)
Gen CYP2C9 : Epidermolysis bullosa : von Willebrandova choroba
Gen CYP2C9, VKORC1 Ichtyozy
[ (warfarin, pouze dg E88.8) : Anomalie nehtl | P! s
Gen CYP2C19 (pouze dg E88.8) Ektodermalni dysplazie Deficit jiného srazeciho faktoru
Gen TPMT (pouze dg E88.8) : Ageneze zubu : Deficit Proteinu C
Gen DPYD Poruchy rastu a vady vlasu Deficit Proteinu S
| Albinismus | PAI-1 (4G/5G)
HEREDITARNiI NADOROVE SYNDROMY Darierova choroba Deficit antitrombinu (SERPINCT)
Info tel. 53223 kI. 4396 [~ | Enlers-Danlosav syndrom [ | Trombocytopatie/-penie #
_| Celoexomova sekvenace (WES) : Marfanlv a Loeys-Dietz(v syndrom [ | Hefmanského-Pudlakiv syndrom #

(doporu€ujeme pfedchozi konzultaci) Neurofibromatéza DalSi vrozené poruchy:

NGS panel BRONCO # : Rasopatie :I Atypicky hemolyticko-uremicky
Hereditarni karcinomy prsu a ovaria # Amelogenesis imperfecta syndrom #
Familiarni adenomato6zni polypéza strev # | Osteogenesis imperfecta ] Hereditarni hemochromatéza #
Hereditarni nonpolypézni kolorektalni | Skeletalni dysplazie [ | Hereditarni hemoragicka

[ karcinom # | Analyza genu: [ teleangiektazie #
Hereditarni retinoblastom (gen RBT) [ ] Hyperbilirubinémie #
Familiarni maligni melanom# | e | Neutropénie #

| | Predispozice k myeloproliferativnim Jiné onemocnéni klize, pojivové tkané a : Polycytémie #

onemocnénim # kosti neuvedené vyse: Porfyrie #

Predispozice k lymfoproliferativnim :l Jiné hematologické onemocnéni
onemocndnim# b e neuvedené vyse:
Analyza souboru genli pomoci :l

dalSich metod (MLPA) EPILEPSIE A NEUROWVOJOVA ...........................................

Analyza jinych gen (po predchozi konzultaci): || ONEMOCNENI

Info tel. 53223 kl. 4624, 4625

Celoexomova sekvenace (WES)
......................................................... NGS panel pro vybrané epilepsie #

# Seznam genu v jednotlivych NGS panelech je dostupny na www.cmbgt.cz

UPOZORNENI: Strany 2 a 3 Ize ke strané 1 tisknout podle pozadovaného vysetfeni, v pfipadé pozadavku pouze na banking staéi strana 1.
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Prehled vysetreni (germinalni genom):

Cislo pojisténce: ‘

Pfijmeni:

Jméno:

Datum odbéru:

ONEMOCNENiI NEUVEDENA VYSE
Info tel. 53223 kl. 4626

GENETICKA VYSETRENI SPOJENA S REPRODUKCI

Info tel. 53223 kl. 4626

_Autosomélné recesivni hluchota:
Gen GJB2

PORUCHY PLODNOSTI

NEINVAZIVNI PRENATALNI TESTOVANI

Poruchy Zzenské plodnosti (NGS panel) #

Stanoveni pohlavi plodu

Geny STRC, CATSPER2, OTOA (MLPA)

Poruchy muzské plodnosti (NGS panel) #

Uréeni RhD faktoru

DalSi onemocnéni:

Delece azoospermatického faktoru

Ur¢eni RhC faktoru

Blau syndrom (gen NOD2 exon 4)

PREKONCEPCNI TESTOVANI

Celiakie

Zakladni panel (NGS panel) #

Crohnova choroba #

RozSifeny panel (NGS panel) #

Detekce pohlavi (gen SRY)

Stanoveni zygozity

Syndrom fragilniho chromozomu X

Hereditarni a-tryptasémie (gen TPSABT)

Celoexomova sekvenace (WES)

| | Achondroplazie — varianta Gly380Arg

(gen FGFR3)

# Seznam gent v jednotlivych NGS panelech je dostupny na www.cmbgt.cz

WES (celoexomové sekvenovani)

WES mimo vySe uvedené diagnostické skupiny

Reanalyza dat z WES (klinické pfehodnoceni ziskanych sekvenacnich dat), uvedte odlvodnéni:

Nova klinicka data

Casovy odstup

Jiny dlivod (upfesnéte):

CYTOGENETICKE VYSETRENI
Info tel. 53223 kl. 4745

Pozadované vysetieni

Specif_i kace

Karyotyp

ZCA — CAPL

FISH

arrayCGH

MLPA

QF-PCR (vy$etieni aneuploidii)

gPCR

Reanalyza dat

Uschovani bunécné suspenze

Naléhavost cytogenetického
vysSetreni

O statim

O gravidita

tyden gravidity: ...

V pripadé nejasného nebo patologického nalezu vysetreni karyotypu dle SA/CMBG/C0003 bude vysSetieni doplnéno metodou FISH.

POZNAMKY

UPOZORNENI: Strany 2 a 3 Ize ke strané 1 tisknout podle pozadovaného vysetfeni, v pfipadé pozadavku pouze na banking staéi strana 1.
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